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IMAGENES EN PEDIATRIA

Ictiosis arlequin
Harlequin ichthyosis
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Recién nacido pretérmino (36 +2 semanas de edad gesta-
cional), hijo de padres consanguineos en 4.° grado, con
cariotipo 46 XX normal en amniocentesis realizada tras
detectar hipoplasia de hueso nasal en control ecografico pre-
natal (semana 32), que al nacimiento fue diagnosticado de
ictiosis arlequin.

La ictiosis arlequin es un desorden genético de herencia
autosomica recesiva, que afecta al gen ABCA12 responsable
de la codificacion de una proteina esencial para el man-
tenimiento de la barrera lipidica cutanea'. El nombre de
arlequin lo recibe por el aspecto parcheado de la piel,
debido a las multiples placas de hiperqueratosis que presen-
tan fisuracion entre ellas. Es frecuente la asociacion de otras
malformaciones, como ectropion (eversion de los parpados),
eclabium (labios evertidos) e hipoplasia de huesos nasales,
pabellones auriculares y dedos de manos y pies (fig. 1).

El manejo inicial de estos pacientes incluye extremar la
higiene, calor himedo en incubadora, alto aporte de liquidos
para evitar la deshidratacion por las pérdidas transepidérmi-
cas y pomadas emulsificantes?. A nuestro paciente, ademas
de todo lo anterior, también se administré antibioterapia
empirica y morfina por via intravenosa en perfusion, previo
traslado a la unidad de cuidados intensivos neonatal.

Como nuestro paciente, la mayoria fallece en las prime-
ras semanas de vida por sepsis o insuficiencia respiratoria.
Aunque el tratamiento con retinoides por via oral puede
aumentar la supervivencia, estos pacientes desarrollan for-
mas severas de ictiosis que se asemejan a la ictiosis lamelar
o eritrodermia ictiosiforme congénita’.

* Autor para correspondencia.
Correo electrénico: mjolmosjimenez@hotmail.com
(M.J. Olmos Jiménez).

Figura 1

Imagen de recién nacido afecto de ictiosis arle-
quin, se aprecia el tronco y extremidades cubiertos por placas
de hiperqueratosis con fisuracion mas marcada en pliegues. En
region facial destaca la raiz nasal plana secundaria a la hipopla-
sia del hueso nasal, el ectropion palpebral y los labios evertidos.
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